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  I ﭘﻮر دﻛﺘﺮ ﻓﻬﻴﻤﻪ اﺣﺴﺎﻧﻲ
  
   









م ژﻧﺘﻴﻜﻲ رﺳﻨﺪ، (emordnyS egnaL eD ailenroC)LSDC    
ﻫﺎي ﻣﺘﻌﺪد ﻣﺎدرزادي و  آﻧﻮﻣﺎﻟﻲﻧﺎدري اﺳﺖ ﻛﻪ ﺑﺎ 
اﺗﻴﻮﻟﻮژي ﺑﻴﻤﺎري  .ﮔﺮدد ﻣﺎﻧﺪﮔﻲ ذﻫﻨﻲ ﻣﺸﺨﺺ ﻣﻲ ﻋﻘﺐ
 ،ﻧﺲ ﺑﻴﻤﺎري در آﻣﺎرﻫﺎي ﻣﺨﺘﻠﻒاﻧﺴﻴﺪا .ﻧﺎﺷﻨﺎﺧﺘﻪ اﺳﺖ
در ﻫﺮ ﺗﻮﻟﺪ  1/000001-1/00003 در ﺣﺪود و ﻣﺘﻔﺎوت اﺳﺖ
ﺗﻤﺎﻳﻞ ﻧﮋادي ﺑﺮاي ﺳﻨﺪرم وﺟﻮد  (2و 1).زﻧﺪه ﮔﺰارش ﺷﺪه اﺳﺖ
در ﺑﺮوز ﺑﻴﻤﺎري ﻣﻤﻜﻦ اﺳﺖ ﻣﻮﺗﺎﺳﻴﻮن ﺟﺪﻳﺪ ژﻧﻲ ، ﻧﺪارد
   .ﻧﻘﺶ داﺷﺘﻪ ﺑﺎﺷﺪ
، ﭼﻬﺮه ﺧﺎص ﻜﻲ اﺻﻠﻲ ﺑﻴﻤﺎري ﺷﺎﻣﻞﻴﺎﻫﺮات ﻛﻠﻴﻨﺗﻈ    
، ﭘﺲ از ﺗﻮﻟﺪ و ﺗﺎﺧﻴﺮ ﻧﻤﻮ از دوران ﺟﻨﻴﻨﻲ وﺷﺪ  رﻣﺎﻧﺪﮔﻲ ﻋﻘﺐ
،  ذﻫﻨﻲﻣﺎﻧﺪﮔﻲ ﻋﻘﺐ ،ﻫﺎ ﻫﺎي اﺳﻜﻠﺘﻲ اﻧﺪام آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ، ﻫﻴﺮﺳﻮﺗﻴﺴﻢ
 ﺮيـدرﮔﻴ ،ادراريﺎه ــﻮارش و دﺳﺘﮕـﺎه ﮔـﮕﺘﺎي دﺳـﻫ ﻲﻧﻮﻣﺎﻟآ
رﮔﻴﺮي ﻗﻠﺒﻲ و ژﻧﻴﺘﺎل ﻫﻴﭙﻮﭘﻼﺳﺘﻴﻚ د، ﻲﻳاﺧﺘﻼل ﺷﻨﻮا، ﭼﺸﻤﻲ




اﻏﻠﺐ اﻳﻦ  .ﺑﺎﺷﺪ رﻳﻮي ﻣﻲ  ﮔﻮارﺷﻲ و، ﻗﻠﺒﻲﻫﺎي آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ
ﺪه ﻣﻴﺮﻧﺪ وﻟﻴﻜﻦ در ﺻﻮرت زﻧ ﺑﻴﻤﺎران در ﺳﻦ ﻛﻮدﻛﻲ ﻣﻲ
  وﺧﻮدآزاري،  ﻣﺸﻜﻼت ﻫﻴﭙﺮاﻛﺘﻴﻮﻳﺘﻲ، در ﺳﻨﻴﻦ ﺑﺎﻻﺗﺮ،ﻣﺎﻧﺪن
ذﻛﺮ اﺳﺖ اﻳﻦ ﻪ ﻻزم ﺑ (3).ﮔﺮدد ﺑﻴﺨﻮاﺑﻲ در آﻧﻬﺎ ﻇﺎﻫﺮ ﻣﻲ
ﻻﻧﺠﻪ در اﻳﺮان  دﺎ اوﻟﻴﻦ ﻣﻮرد ﮔﺰارش ﺳﻨﺪرم ﻛﻮرﻧﻠﻴ،ﻣﻘﺎﻟﻪ
  .اﺳﺖ
  
  ﻣﻌﺮﻓﻲ ﺑﻴﻤﺎر
 دﻟﻴﻞ ﭘﻨﻮﻣﻮﻧﻲﻪ اي ﺑﻮد ﻛﻪ ﺑ  ﻣﺎﻫﻪ5 ﺷﻴﺮﺧﻮار دﺧﺘﺮ ،ﺑﻴﻤﺎر    
( ص)ﻛﻮدﻛﺎن ﺑﻴﻤﺎرﺳﺘﺎن ﺣﻀﺮت رﺳﻮل اﻛﺮمدر ﺑﺨﺶ 
 .ﻓﺮزﻧﺪ اول و ﺗﻨﻬﺎ ﻓﺮزﻧﺪ ﺧﺎﻧﻮاده ﺑﻮدﺑﻴﻤﺎر،  .ﺑﺴﺘﺮي ﺷﺪه ﺑﻮد
اﻳﻦ ﻣﺪت داﺷﺖ و ﻣﺎدر از  ﻫﺎي ﻣﻜﺮر را در ﺳﺎﺑﻘﻪ اﺳﺘﻔﺮاغ
  ورﻳﺰش  اﺷﻚ،ﮔﻴﺮي ﻋﺪم وزن، ﺳﻔﺘﻲ ﺑﺪن،  ﮔﺮﻳﻪ ﺿﻌﻴﻒ
  ﺳﺎﺑﻘﻪ   . ﺷﻜﺎﻳﺖ داﺷﺖﺖ ﻣﻜﺮر ﭼﺸﻢ ﭼﭗ ﻓﺮزﻧﺪشﻳﻜﺘﻴﻮﻧﻛﻮﻧﮋ
  
 ﭼﻜﻴﺪه
ﻲ ﻫﺎي ﻣﺎدرزادي ﻣﺘﻌﺪد، ﻋﻘـﺐ ﻣﺎﻧـﺪﮔ  ، ﺳﻨﺪرم ﻧﺎدري اﺳﺖ ﻛﻪ ﺑﺎ آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ(emordnyS egnaL eD ailenroC)SLDC: ﻣﻘﺪﻣﻪ    
ﺗـﺸﺨﻴﺺ . ﮔـﺮدد ﺸﻤﻲ ﻣﺸﺨﺺ ﻣﻲ ﻫﺎي اﺳﻜﻠﺘﻲ، ﻫﻴﺮﺳﻮﺗﻴﺴﻢ و درﮔﻴﺮي ﭼ  و ﻧﻤﻮ، آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ ذﻫﻨﻲ، ﻧﻤﺎي ﺧﺎص ﭼﻬﺮه، ﺗﺎﺧﻴﺮ رﺷﺪ 
   . ﺑﻴﻤﺎري، ﻛﻠﻴﻨﻴﻜﻲ اﺳﺖ
   .ﺷﻮد  ﺑﻪ اﻳﻦ ﺳﻨﺪرم ﻣﻌﺮﻓﻲ ﻣﻲدر اﻳﻦ ﻣﻘﺎﻟﻪ ﻳﻚ ﺷﻴﺮﺧﻮار ﻣﺒﺘﻼ:     ﻣﻌﺮﻓﻲ ﺑﻴﻤﺎر
   .ﮔﺮدد اﻓﺰاﻳﺶ آﮔﺎﻫﻲ از اﻳﻦ ﺳﻨﺪرم ﻣﻨﺠﺮ ﺑﻪ ﺗﺸﺨﻴﺺ زودرس و ﻛﺎﻫﺶ ﻣﻮرﺑﻴﺪﻳﺘﻲ ﻣﻲ: ﮔﻴﺮي     ﻧﺘﻴﺠﻪ
             
  آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ ﻣﺎدرزادي – 3       ﺗﺎﺧﻴﺮ رﺷﺪ–2  ﻻﻧﺠﻪ دﺳﻨﺪرم ﻛﻮرﻧﻠﻴﺎ–1:   ﻫﺎﻛﻠﻴﺪواژه
  58/5/9: ﺗﺎرﻳﺦ ﭘﺬﻳﺮش، 58/2/11  :ﺗﺎرﻳﺦ درﻳﺎﻓﺖ
ﻠﻮم ﭘﺰﺷﻜﻲ و ﺧﺪﻣﺎت ﺑﻬﺪاﺷﺘﻲ ـ ، ﺧﻴﺎﺑﺎن ﺳﺘﺎرﺧﺎن، ﺧﻴﺎﺑﺎن ﻧﻴﺎﻳﺶ، داﻧﺸﮕﺎه ﻋ(ص)ﻫﺎي ﻋﻔﻮﻧﻲ ﻛﻮدﻛﺎن، ﺑﻴﻤﺎرﺳﺘﺎن ﺣﻀﺮت رﺳﻮل اﻛﺮم ﺗﺨﺼﺺ ﺑﻴﻤﺎرياﺳﺘﺎدﻳﺎر و ﻓﻮق(I
  .ﺮاندرﻣﺎﻧﻲ اﻳﺮان، ﺗﻬﺮان، اﻳ
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 .ﻛﺮد ﻴﻤﺎرﺳﺘﺎن و ﻣﺼﺮف دارو را ذﻛﺮ ﻧﻤﻲدر ﺑﺑﺴﺘﺮي 
 ﺳﺎﺑﻘﻪ ﺑﻴﻤﺎري ﺧﺎﺻﻲ را ذﻛﺮ  وﺖ ﻓﺎﻣﻴﻠﻲـ ﻧﺴﺒ،ﻦـواﻟﺪﻳ
م ﺑﻮد وﻟﻴﻜﻦ  ﺣﺎﺻﻞ زاﻳﻤﺎن ﻃﺒﻴﻌﻲ و ﺗﺮ،ﺎرﻤﺑﻴ .ﻛﺮدﻧﺪ ﻧﻤﻲ
 htworG eniretU artnI= RGUI)ﻲرﺣﻤ ﺗﺎﺧﻴﺮ رﺷﺪ داﺧﻞ
 ، ﮔﺮم و دور ﺳﺮ0522، ﻮﻟﺪوزن زﻣﺎن ﺗ . داﺷﺖ(noitadrateR
 ﮔﺮم و 4/001 ،وزن ﻛﻨﻮﻧﻲ ﺑﻴﻤﺎر .ﻣﺘﺮ ﺑﻮد  ﺳﺎﻧﺘﻲ13/5
.  ﺷﻴﺮﺧﻮار ﭼﻬﺮه ﺧﺎﺻﻲ داﺷﺖ.ﻣﺘﺮ ﺑﻮد  ﺳﺎﻧﺘﻲ43 ،دورﺳﺮ
 ﻣﻮﻫﺎي ﭘﺮﭘﺸﺖ ،اﺑﺮوﻫﺎي ﻛﻤﺎﻧﻲ ﭘﺮﭘﺸﺖﻪ، رﻳﺸﻪ ﺑﻴﻨﻲ ﻓﺮورﻓﺘ
ﻫﺎي  ﻣﮋه،  ﺻﻮرت ﭘﺮﻣﻮ،ش داﺷﺖﻛﻪ ﺗﺎ ﻧﺎﺣﻴﻪ ﺗﻤﭙﻮرال ﮔﺴﺘﺮ
 ،ﺑﻴﻨﻲ  ﻓﺎﺻﻠﻪ زﻳﺎد ﺑﻴﻦ ﻟﺐ ﻓﻮﻗﺎﻧﻲ و،ﺑﻠﻨﺪ و ﻓﺮ ﺧﻮرده
 ،ﺧﺎرج و ﻟﺒﻪ ﺧﺎرﺟﻲ ﺑﺮﺟﺴﺘﻪ ﺳﻮراﺧﻬﺎي ﺑﻴﻨﻲ ﺑﻪ ﺳﻤﺖ ﺑﺎﻻ و
 ﻛﺎم ﺑﻠﻨﺪ و، ﻴﻦ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻪﻳﮔﻮﺷﻬﺎي ﭘﺎ، ﻟﺐ ﻓﻮﻗﺎﻧﻲ ﺑﺎرﻳﻚ













 ﺑﻴﻨﻲ ﻓﺮورﻓﺘﻪ، اﺑﺮوﻫﺎي ﻛﻤﺎﻧﻲ ﺷﻴﺮﺧﻮار ﺑﺎ رﻳﺸﻪ -1ﺷﻜﻞ ﺷﻤﺎره 
ﭘﺮﭘﺸﺖ، ﻓﺎﺻﻠﻪ زﻳﺎد ﻟﺐ ﻓﻮﻗﺎﻧﻲ و ﺑﻴﻨﻲ، ﺳﻮراﺧﻬﺎي ﺑﻴﻨﻲ ﺑﺮﺟﺴﺘﻪ ﺑﻪ 
  ﺧﺎرج
  
ﻛﻠﻴﻨﻮداﻛﺘﻴﻠﻲ اﻧﮕﺸﺖ   و ﺳﻔﺘﻲ ژﻧﺮاﻟﻴﺰه،در ﻣﻌﺎﻳﻨﻪ اﻧﺪاﻣﻬﺎ    
  ﺳﻮﻓﻞ،ﻣﻌﺎﻳﻨﻪ ﻗﻠﺐدر . ﻮدـﻮد ﺑــﻣﺸﻬﺖ ــﭘﻨﺠﻢ دﺳ
 . رال ﺷﻨﻴﺪه ﺷﺪ،ﻫﺎ ﻣﻌﺎﻳﻨﻪ رﻳﻪﺳﻤﻊ ﺷﺪ و در        ﺳﻴﺴﺘﻮﻟﻴﻚ 
دﺳﺘﮕﺎه  .ﺑﻮد ﺑﺪون ارﮔﺎﻧﻮﻣﮕﺎﻟﻲو  ﺷﻜﻢ ﻧﺮم ،ﻣﻌﺎﻳﻨﻪدر 
ﻲ ﻳﻋﻼوه ﺑﺮ ﭘﺮﻣﻮ. ﻣﻮ ﺑﻮدﭘﺮ ﻛﻮﭼﻚ و ،ﻚـﺗﻨﺎﺳﻠﻲ ﻫﻴﭙﻮﭘﻼﺳﺘﻴ
 ﻫﻴﺮﺳﻮﺗﻴﺴﻢ واﺿﺢ در ﻧﺎﺣﻴﻪ ﻟﻮﻣﺒﻮﺳﺎﻛﺮال ﻧﻴﺰ ،ژﻧﺮاﻟﻴﺰه
 اﭘﺘﻴﻚ آﺗﺮوﻓﻲ و ﺗﻨﮕﻲ ﻣﺠﺮاي ،در ﻣﻌﺎﻳﻨﻪ ﭼﺸﻢ .ﻣﺸﻬﻮد ﺑﻮد
  ﻧﻘﺺ دﻳﻮاره ﺑﻄﻨﻲ، در اﻛﻮﻛﺎردﻳﻮﮔﺮاﻓﻲ.اﺷﻜﻲ ﮔﺰارش ﺷﺪ
ﺑﺎرﻳﻢ در  . ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺷﺪ(tcefeD  latpeS  ralucirtneV=DSV)
 در. داﺷﺖوﺟﻮد  ﮔﻮارﺷﻲ رﻳﻔﻼﻛﺲ ﺷﺪﻳﺪ ،ﺳﻮاﻟﻮ
 ﺑﺎ ﻫﺎي ﻛﻮﭼﻚ  ﻛﻠﻴﻪ،ﻣﺠﺎري ادراري ﻫﺎ و ﺳﻮﻧﻮﮔﺮاﻓﻲ ﻛﻠﻴﻪ
 ، ﻣﻐﺰر ﺳﻲ ﺗﻲ اﺳﻜﻦد . ﮔﺰارش ﮔﺮدﻳﺪدﻳﻼﺗﺎﺳﻴﻮن ﻟﮕﻨﭽﻪ
اﻧﺴﻔﺎﻟﻮﮔﺮاﻓﻲ اﻟﻜﺘﺮوﺷﻮاﻫﺪ آﺗﺮوﻓﻲ ﻣﻐﺰي وﺟﻮد داﺷﺖ و در 
ﺷﺎرژﻫﺎي ﻣﻨﺘﺸﺮ ﻛﻪ ﺑﻨﺎ ﺑﻪ ﻧﻈﺮ ﻣﺘﺨﺼﺼﻴﻦ دﻳﺲ  ،ﻣﻐﺰ
در .  ﮔﺰارش ﺷﺪ، ذﻫﻨﻲ ﺑﻮدﻣﺎﻧﺪﮔﻲ ﻋﻘﺐاﻋﺼﺎب ﺑﻪ ﻧﻔﻊ 
 ،(esnopseR mets niarB yrotiduA=RBA) ﻲﻳﺑﺮرﺳﻲ ﺷﻨﻮا
ﻫﺎي  ﻫﺎي اﺳﺘﺨﻮان در ﮔﺮاﻓﻲ .وﺟﻮد داﺷﺖﻋﺼﺒﻲ  ـ ﻛﺮي ﺣﺴﻲ
  . ﻧﻜﺘﻪ ﻏﻴﺮﻋﺎدي ﮔﺰارش ﻧﮕﺮدﻳﺪ،دﺳﺖ و آرﻧﺞ
  
  ﺑﺤﺚ
ژﻧﺘﻴﻜﻲ ﻧﺎدري اﺳﺖ ﻛﻪ اوﻟﻴﻦ ﺳﻨﺪرم ، egnaL eD ailenroC    
رم ﺑﺎ  ﺳﻨﺪ(4). داده ﺷﺪ ﺗﺸﺨﻴﺺ1791ﺑﺎر در ﺳﺎل 
ﻣﺎﻧﺪﮔﻲ ذﻫﻨﻲ ﻣﺸﺨﺺ  ﻋﻘﺐﻫﺎي ﻣﺘﻌﺪد ﻣﺎدرزادي و  آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ
ﻣﺎﻧﺪﮔﻲ   ﻧﺎﺷﻨﺎﺧﺘﻪ اﺳﺖ ﻋﻘﺐ، اﺗﻴﻮﻟﻮژي ﺑﻴﻤﺎري.ﮔﺮدد ﻣﻲ
 آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ ،ﻧﺎﺗﺎل  ﺗﺎﺧﻴﺮ رﺷﺪ داﺧﻞ رﺣﻤﻲ و ﭘﺴﺖﻲ،ــذﻫﻨ
ﭘﻴﻮﺳﺘﻪ اﺑﺮوﻫﺎي ﺑﻬﻢ )%89yhponyS ﻪ ﺷﻜﻞ ــﺻﻮرت ﺑ
 ،ﻫﻴﭙﺮﺗﺮﻳﻜﻮز اﺑﺮوﻫﺎ، ﺪ و ﻓﺮﺧﻮردهــﺎي ﺑﻠﻨــﻫ ، ﻣﮋه(ﻛﻤﺎﻧﻲ
 ،ﺑﺮﺟﺴﺘﻪ ﺑﻪ ﺳﻤﺖ ﺧﺎرجﻫﺎي ﺑﻴﻨﻲ  ، ﭘﺮهرﻳﺸﻪ ﺑﻴﻨﻲ ﭘﻬﻦ
% 03 و در  ﻗﻮس ﺑﻠﻨﺪ ﻛﺎم،ﻟﺐ ﻓﻮﻗﺎﻧﻲ ﺑﺎرﻳﻚ، ﻓﻴﻠﺘﺮوم ﺑﻠﻨﺪ
 از ، ﻣﻴﻜﺮوﮔﻨﺎﺳﻲ و ﺧﺎر ﻣﻨﺪﻳﺒﻮﻻر، ﺷﻜﺎف ﻛﺎم،ﻣﻮارد
 ﺑﻪ ﺷﻜﻞ درﮔﻴﺮي ﭼﺸﻢ (5).ﺑﺎﺷﻨﺪ ﻣﻲﻧﺴﺒﺘﺎ ﺷﺎﻳﻊ ﻫﺎي  ﻳﺎﻓﺘﻪ
 ، ﺑﻠﻔﺎرﻳﺖ، ﻧﺎزوﻻﻛﺮﻳﻤﺎلﺪاد ﻣﺠﺮايــ، اﻧﺴﻓﻮرا ﻲــ، اﭘﭘﺘﻮز
، آﺗﺮوﻓﻲ  اﭘﺘﻴﻚ،ﻤﺎﺗﻴﺴﻢﮕآﺳﺘﻴ ، ﮔﻠﻮﻛﻮم، ﻧﻴﺴﺘﺎﮔﻤﻮس،ﻣﻴﻮپ
ﻣﺤﻴﻄﻲ  ﭘﻴﮕﻤﺎﻧﺘﺎﺳﻴﻮن، ﭘﺮوﭘﺘﻮز ،ﻮسﻤاﺳﺘﺮاﺑﻴﺴ، ﻛﻠﻮﺑﻮﻣﺎ
ﻋﺼﺒﻲ ـ ﻲ ـﺮي ﺣﺴـ ﻛ(6).ﺪـﺑﺎﺷ آ ﻣﻲ رﺗﻴﻦ و ﻣﻴﻜﺮوﻛﻮرﻧﻪ
ﺎي اﻧﺪام ﺑﻪ ﻫ  آﻧﻮﻣﺎﻟﻲ(7).ﻣﻮارد وﺟﻮد دارد %04ﻋﻤﻴﻖ در 
 ﻛﻠﻴﻨﻮداﻛﺘﻴﻠﻲ ،ﺪم ﺗﺸﻜﻴﻞ ﺳﺎﻋﺪ ﺗﺎ اﻟﻴﮕﻮداﻛﺘﻴﻠﻲـﻞ ﻋـﺷﻜ
 ﻣﻨﺠﺮ ﺑﻪ ﻓﻠﻜﺸﻦ  رادﻳﻮاوﻟﻨﺎرﺳﻴﻨﻮﺳﺘﻮزﻳﺲ ﻛﻪ،اﻧﮕﺸﺖ ﭘﻨﺠﻢ
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 ﻣﻤﻜﻦ اﺳﺖ وﺟﻮد داﺷﺘﻪ ،دﺳﺘﻬﺎي ﻛﻮﭼﻚ و ﺳﻴﻨﺪاﻛﺘﻴﻠﻲ
   (8).ﺑﺎﺷﺪ
ﻣﻮارد ﺑﻪ ﺷﻜﻞ % 88درﮔﻴﺮي دﺳﺘﮕﺎه ﮔﻮارش ﻛﻪ در     
ﺮوﺗﺎﺳﻴﻮن و ﻫﺮﻧﻲ ﺗﺎ ﻣﺎﻟﺗﻮاﻧﺪ  ، ﻣﻲﺑﺎﺷﺪ رﻳﻔﻼﻛﺲ ﮔﻮارﺷﻲ ﻣﻲ
 ، ﺻﻮرت ﻫﻴﺮﺳﻮﺗﻴﺴﻢ(6). وﺟﻮد داﺷﺘﻪ ﺑﺎﺷﺪدﻳﺎﻓﺮاﮔﻤﺎﺗﻴﻚ
ﻮاﺣﻲ ژﻧﻴﺘﺎل و ﻣﻮي ﺳﺮ ﭘﺮ ﭘﺸﺖ ، ﭘﺸﺖ و ﺑﺎزوﻫﺎ و ﻧﮔﻮﺷﻬﺎ
ﻫﺎي دﻳﮕﺮ   از ﻧﺸﺎﻧﻪ،ﻤﭙﻮرال ﮔﺴﺘﺮش ﻳﺎﻓﺘﻪ اﺳﺖﻛﻪ ﺑﻪ ﻧﻮاﺣﻲ  ﺗ
 ﺗﻨﺎﺳﻠﻲ ﺑﻪ ﺷﻜﻞ  ـيرادرا درﮔﻴﺮي ﺳﻴﺴﺘﻢ .اﻳﻦ ﺳﻨﺪرم اﺳﺖ
 ﻋﺪم ﺗﻤﺎﻳﺰ ، ﻟﮕﻨﭽﻪ، دﻳﻼﺗﺎﺳﻴﻮنﻫﻴﭙﻮﭘﻼﺳﺘﻴﻚژﻧﻴﺘﺎل 
ﺖ  ﻛﻴﺴ،ﻫﺎي ﻛﻮﭼﻚ ، ﻛﻠﻴﻪ رﻳﻔﻼﻛﺲ ادراري،ﻛﻮرﺗﻴﻜﻮﻣﺪوﻻري
 رﮔﻴﺮي ﻗﻠﺒﻲ ﺷﺎﻣﻞد (9).ﺑﺎﺷﺪ ﻣﻨﻔﺮد ﻛﻠﻴﻮي و ﻛﻠﻴﻪ اﻛﺘﻮﭘﻴﻚ ﻣﻲ
ﻧﻘﺺ دﻳﻮاره دﻫﻠﻴﺰ   وﺗﻨﮕﻲ درﻳﭽﻪ ﭘﻮﻟﻤﻮﻧﺎر،  ﻓﺎﻟﻮتيژﺗﺘﺮاﻟﻮ
ﻫﺎي ﺷﺎﻳﻊ  ﻒ ﺷﻴﺮﺧﻮار ﻧﻴﺰ از ﻧﺸﺎﻧﻪﺮﻳﻪ ﺿﻌﻴﮔ (5).اﺳﺖ ﺑﻄﻦ و
   .اﺳﺖ
ﺑﻨﺪي  ﻛﻼﺳﻴﻚ و ﺧﻔﻴﻒ ﺗﻘﺴﻴﻢ ﺑﻴﻤﺎري ﺑﻪ دو ﻓﺮم اﺧﻴﺮاً    
 ﺗﺎﺧﻴﺮ رﺷﺪ و ﻫﻮش ﺑﻴﻤﺎر ،ﺮم ﺧﻔﻴﻒ ﺑﻴﻤﺎريدر ﻓ .ﺷﻮد ﻣﻲ
 درﮔﻴﺮي اﺳﺘﺨﻮاﻧﻲ و ،ﺺ اﻧﺪاﻣﻬﺎﻳﻘﺎﺑﺎﺷﺪ و ﻧ ﺗﺮ ﻣﻲ ﺧﻔﻴﻒ
 از ﺗﻈﺎﻫﺮات ﻧﺎدر ﺑﻴﻤﺎري ،ﻦ ﻓﺮم ﺷﺪﻳﺪ در اﻳدرﮔﻴﺮي ﻗﻠﺒﻲ
 در ﻫﺮ دو ﻓﺮم ،ﺘﻴﻚ ﺻﻮرتﻪ ﻧﻤﺎي ﻛﺎراﻛﺘﺮﺳﮔﺮﭼ، ﺑﺎﺷﺪ ﻣﻲ
ﻳﺎ روش  ﮔﻮﻧﻪ ﺗﺴﺖ ﺑﻴﻮﺷﻴﻤﻲ و  ﻫﻴﭻ(01).ﺷﻮد ﻣﺸﺎﻫﺪه ﻣﻲ
 ،ﺧﺎﺻﻲ ﺑﺮاي ﺗﺸﺨﻴﺺ اﻳﻦ ﺳﻨﺪرم وﺟﻮد ﻧﺪارد و ﺗﺸﺨﻴﺺ
   (11).ﻛﻠﻴﻨﻴﻜﻲ اﺳﺖ
 ،ﻤﻲﺣﺮ رﺷﺪ داﺧﻞ و ﺧﺎرج رــﺎﺧﻴﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﺗ    
اﺑﺮوﻫﺎي ، ﺧﻮرهﻫﺎي ﺑﻠﻨﺪ و ﻓﺮ ، ﻣﮋهsyrhponyS، ﻣﻴﻜﺮوﺳﻔﺎﻟﻲ
 ، و ﻟﻮﻣﺒﻮﺳﺎﻛﺮال ﻧﺎﺣﻴﻪ ﺗﻨﺎﺳﻠﻲ، ﻫﻴﺮﺳﻮﺗﻴﺴﻢ ﺻﻮرت،ﭘﺮﭘﺸﺖ
رﻳﺸﻪ ، ﻣﻮﻫﺎي ﭘﺮﭘﺸﺖ ﺳﺮ ﻛﻪ ﺗﺎ ﻧﺎﺣﻴﻪ ﮔﻴﺠﮕﺎه ﺗﻮﺳﻌﻪ داﺷﺖ
 ﻓﻴﻠﺘﺮوم ،ﺪه ﺑﻪ ﺳﻤﺖ ﺧﺎرجــﺮآﻣــ ﺑﻫﺎي ﺑﻴﻨﻲ ، ﭘﺮهﺑﻴﻨﻲ ﭘﻬﻦ
 ،ﮔﺮدن ﻛﻮﺗﺎه، ﺪ ﻛﺎمــ ﻗﻮس ﺑﻠﻨ، ﻟﺐ ﻓﻮﻗﺎﻧﻲ ﺑﺎرﻳﻚ،ﺑﻠﻨﺪ
 ﺗﻨﮕﻲ ﻣﺠﺮاي ، اﭘﺘﻴﻚ آﺗﺮوﻓﻲ،ﻴﻦ ﻗﺮار ﮔﺮﻓﺘﻪﻳﮔﻮﺷﻬﺎي ﭘﺎ
ﺎﺳﺘﻴﺴﻴﺘﻲ ﭙ اﺳ،DSV ﻲ ﺑﻪ ﺷﻜﻞــﺮي ﻗﻠﺒــ، درﮔﻴﻲــاﺷﻜ
، ﺖــﻢ دﺳــﺖ ﭘﻨﺠــﻲ اﻧﮕﺸــﻛﻠﻴﻨﻮداﻛﺘﻴﻠ، ﺷﺪﻳﺪ اﻧﺪاﻣﻬﺎ
 ژﻧﺘﻴﺎل ،ﻋﺼﺒﻲـ  ﻛﺮي ﺣﺴﻲ ،رﻳﻔﻼﻛﺲ ﺷﺪﻳﺪ ﮔﻮارﺷﻲ
 رﻳﻔﻼﻛﺲ ﺷﺪﻳﺪ ﻤﺮاه ﻫﻫﺎي ﻛﻮﭼﻚ ﺑﻪ ، ﻛﻠﻴﻪﻫﻴﭙﻮﭘﻼﺳﺘﻴﻚ
ي و ﻋﺪم درﮔﻴﺮي  ﺷﻮاﻫﺪ آﺗﺮوﻓﻲ ﻣﻐﺰ،ﮔﺮﻳﻪ ﺿﻌﻴﻒ، ادراري
رﺳﺪ ﺷﻴﺮﺧﻮار ﻣﺒﺘﻼ ﺑﻪ ﻓﺮم ﺧﻔﻴﻒ اﻳﻦ  ﻣﻲﻧﻈﺮ ﻪ  ﺑ،اﺳﺘﺨﻮاﻧﻲ
  . ﺳﻨﺪرم ﺑﺎﺷﺪ
ﻧﻈﺮ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻤﻮﻗﻊ ﺑﻪ  ﺑﺎ ﺗﻮﺟﻪ ﺑﻪ ﻧﻴﺎز ﺑﻪ اﻗﺪاﻣﺎت ﺣﻤﺎﻳﺘﻲ از    
ﻞ ﻳﻛﺲ ادراري و ﮔﻮارﺷﻲ و ﻣﺴﺎﻛﻨﺘﺮل رﻳﻔﻼ، ﻞ ﭼﺸﻤﻲﻳﻣﺴﺎ
 از اﻫﻤﻴﺖ ، ﺗﺸﺨﻴﺺ زودرس اﻳﻦ ﺳﻨﺪرم، اﻳﻦ ﺑﻴﻤﺎرانﻗﻠﺒﻲ
  .ﻲ ﺑﺮﺧﻮردار اﺳﺖﻳﺑﺴﺰا
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Abstract 
    Introduction: Cornelia de lange syndrome(CDLS) is a rare syndrome which is characterized by multiple congenital 
anomalies, mental retardation, characteristic facial appearance, developmental delay, skeletal malformation, hirsutism, and 
various ophthalmologic problems. The diagnosis of this syndrome is clinical.  
    Case Report: The patient of the present case report was an infant with cornelia de lange syndrome.  
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